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Introduction :                                                                                                                                                            
Le syndrome de Usher est une maladie autosomique récessive qui associe une double atteinte 

neurosensorielle affectant l'audition et la vision. Il est la première cause de surdité-cécité héréditaire. Ce 

syndrome est caractérisé par une grande hétérogénéité clinique et génétique. Trois formes cliniques et 10 

gènes ont été décrits comme responsables de ce syndrome.                                                                                                                                                                    

Matériels et méthodes :                                                                                                                                       

Parmi les patients recrutés pour cette étude dans le service ORL du CHU de Blida, un enfant de 11 ans 

présentant une déficience auditive congénitale profonde et un défaut visuel progressif a été suspecté d'être 

atteint du syndrome de Usher. Pour étayer le diagnostic, l'enfant a subi des examens complémentaires tels 

que l'audiogramme, l'imagerie par autofluorescence du fond d'œil et l'électrorétinogramme, qui ont confirmé 

le double déficit neurosensoriel. L'analyse moléculaire a été réalisée à l'Institut de la Vision à Paris sur de 

l'ADN extrait par la méthode du "salting out" au laboratoire central de biologie du CHU de Blida                             

Résultats et discussion :                                                                                                                                       
Nous avons recherche des mutations dans les gènes Usher mais nous n’en avons détecté aucune. Nous avons 

alors effectué un séquencage de l’exome entier afin d’identifier la causalité des mutations avec ce phénotype 

de syndrome de Usher.Nous avons alors trouvé deux mutations homozygotes faux-sens : La mutation 

p.(Arg84Trp) dans le gène TMIE qui responsable de la surdité et la mutation p.(His337Arg) dans le gène 

PDE6B qui est responsable de la rétinite pigmentaire.La combinaison des deux mutations imite le syndrome 

d'Usher.                                                                                                                                                              

Conclusion :                                                                                                                                                                    
La possibilité d'une combinaison de mutations dans deux gènes, l'un responsable de la surdité et l'autre de la 

rétinite pigmentaire, ne peut être exclue chez les patients présentant le phénotype du syndrome d'Usher, en 

particulier dans les familles à fort taux de consanguinité.                                                                       
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